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岡山県ては，昭和52年度から平成 8年度までの 20年間に 440,721人の新生児が先天性代謝異常症等のスク
リーニング検壺を受けた。その結果，フェニルケトン尿症 4' 楓糖尿症 2, ガラクトース血症 (I型） 12, 先
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り，さらに昭和63年度には先天性副腎過形成症



















































測定法 (Time-resolved fluoroimmunoassay: 
TR-FIA) 8)で，平成 2年度以降は Enzyme-




CAH の一次検査は ELISA 法 10) —直接法
による 17a — ヒドロキシプロゲステロン ( 1 7-0HP)
の測定を行い，同抽出法で確認試験を行った。










クレチン症検査 ：オート ウェルーyーシ ステム
アロカ ARC-500（アロカ）， 自動分注器アロカ
ARS-3TI（アロカ），遠心分離機日立 5PR-5 
（日 立 製 作 所），アーカス蛍光光度計1230
(LKB)，プレート洗浄器1296-024(LKB), 
イムノリーダー NJ-200(日本インターメッ ド），
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スボットTSH テスト （ファルマシア塩野義製



















































表 1 岡山県における新生児マス・スクリ ーニ ング実施状況
スクリーニ ング検壺結果 粘 検 "かri・ 語
区 分 対象疾患名
要再検 要粕検 経過観察 疾 患 名 患者数
先 天性代謝異‘常検査 フェニルケトン尿症 268 4 7ェニルケトン尿症 4 
受検者数 440,721人 窃フェニルアラニン血症 4 
楓糖尿症 529 25 梱 糖 尿症 2 
ホモシスチン尿症 355 85 ホモシスチン尿症
゜ガラクトース血症 1,869 163 エピメレース欠机症 12 
小 計 3,021 317 209 2 
(0 69%) (0 072%) (0 047%) 
ク レチン症検査 クレチン症 3,170 357 4 クレチン症 97 
受検者数 385,514人 (0 82%) (0 093%) (0 Oll%) 一過性甲状腺機能低下症 13 
一過性高 TSH血症 71 
先天性副＇爵過形成症検査 CAH 321 49 7 CHA 
受検者数 159,851人 (0 20%) (0 031 %) (0 0044%) 21一水酸化酵素欠i症 12 
3 {J-HDS欠机症 1 
平成 8年度末現在
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表 2 新生児マス・スクリーニングによる患者発見率及び異常遺伝子頻度
岡 山 県＊ 全 国 ＊＊ 
疾 患 名
患者数 発 見 率 異常追伝子頻度 患者数 発見率 異常逍伝子頻度
フェニルケトン尿症 4人 1/110, 200 3 01 X lQ-3 316人 1/78. 400 3 57X lQ-3 
根＼ 栂 尿 症 2 1/220, 400 2 13 X lQ-3 56 1/ 442,400 1 50 X 10-3 
ホモシスチン 尿 症
゜ ゜ ゜
147 1/168, 500 2 44 X lQ-3 
ガラ ク トース血症 12 1/36, 700 5.22x10-' 647 1/38,300 5 11x10-3 
先 天性甲状腺機 能低 下 症 97 1/ 4,000 4,214 1/5, 100 
先 天 性副＇習過形成症 13 1 / 1 2,3 00 a) 9 02 X 1Q-3 592 1/16, 700"' 7 74x10-3 
＊ 受検者数440,721人（昭和52～平成 8年度），但し先天性甲状腺機能低下症受検者数385,514人 （昭和54～平成 8年
度），先天性副瞥過形成症受検者数159,851人 （昭和63～平成 8年度）
＊ ＊ 受検者数24,775,377人 （昭和52～平成 7年度），但し先天性甲状腺機能低下症受検者数21,444,421人 （昭和54～平
成 7年度），先天性副習過形成症受検者数9,894,615人 （昭和63～平成 7年度）
a)有慈差あり (P<0.01)，他の疾患については有意差なし (P>0.05) 
表 3 初回受検率，再検受検率及ぴ精検受検率
（昭和59～平成 8年度）
出 生 数 261,167人
初回 受検者数 （率） 266,570人 (102 06%) 
要再検者数 4,279人
受 検者数 （率） 4,251人 (99 35%) 
未受 検者数 （率） 28人 (0 65%) 
［死亡 9'住所・ 転居先不明 8, 県外か らの里焔り
受検拒否 3, 転出 2, 直接精検へ l 
5, J 
要粕検者数 522人
受 検者数 （率） 515人 (98 66%) 
未 受 検者数 （率） 7人 (1 34 %) 










死亡 (9)，住所 ・転居先不明 （8),里帰り分
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表 4 不備検体数及ぴ低体重児検体数と処理状況
二 昭和59～平成 3 4 5 6 7 8 計
不 備 検 体 数 262 24 27 29 91 101 534 
血液屈不足 73 1 1 7 3 13 98 
内





1 1 1 3 8 
採 」(Il後 8 El 
以 上 経過
155 1 ， 10 20 13 205 
訳










再採 J(IL 検体数 262 24 27 29 91 101 534 
（再採 Jfl 率） (100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 
低体 瓜 児出生 数 263 249 287 293 ？ ？ 
(2,000 g未満）
再 検 依 頼 数 797* llO 149 206 226 238 1,726 
(100) (100) (100) (100) (100) (100) (100) 
再 採 1(l 検体数 737 67 121 143 220 235 1,159 
（再採」(IL率） (46 8) (60 9) (81 2) (69 4) (97 3) (98 7) (67 1) 
＊ 平成元年度までは旧タイ プの採jil池紙使用のため，生時体重2,000g以上の ものが含 まれる。
表 5 疾患別検査成績の評価
疾 患 名 敏感度 特異度
フェニルケトン尿症 1 00 0 9999 
楓 糖 尿 症 1 00 0 9999 
ホモシスチン尿症
＊ガラクトース Jil症 1 00 0 9997 
副瞥過形成症 1 00 0 9998 
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表 6 スクリ ーニ ングで発見された患児の精神運動発達
疾 患 名 症例 （測定時年齢） DQ I IQ 
フェニルケトン尿症 症例A (12歳男） IQ 94 
症例 B (4歳男） DQ 101 
症例C (2歳女） DQ 104 
楓 糖 尿 症 症例D (7歳 ） IQ 90 
症例E (12歳 ） IQ 94 
ガラクトース血症 6症例 IQ 
I型 （エピメレース欠損症） (6歳以上） 109 5土97 
クレ チ ン 症
スクリーニング開始前 10症例 IQ 
75 6土153] 


























































検査0.0033 -2. 953 % （平均0.57%）クレチン
症検査（キット ごとの平均）1.16-1. 56 %, CAH 
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